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Slakttrad som redskap for genealogisk studie av Skelleftesjukan
(ATTRV3OM).

Malin Olsson, PhD, Inst. Folkhalsa och klinisk medicin / Medicin, Umed Universitet

Det genealogiska projektet inleddes 2011 och &r ett standigt pagaende projekt da det tillkommer nya
patienter och friska gentestade personer l16pande.

Syftet med studien ar dels att hitta ett gemensamt anpar till sa manga anlagsbarare som majligt och
dessutom att skapa en genealogisk databas, dar forutom familjedata dven sjukdomssymptom, alder vid
insjuknande, fibrilltyp, etc. ingar.

Bakgrundskunskaper som foranlett till var genealogiska studie.

o Det svenska anlaget for Skelleftesjukan ar unikt.

o Alla svenska anlagsbérare, friska och sjuka, har gemensamt genetiskt ursprung.

e Sjukdomen ar autosomalt dominant nedarvd (fig 1), vilket betyder att om en foralder bar pa
sjukdomsanlaget sa har varje barn 50 % risk att drva anlaget.

Denna kunskap i kombination med den for Sverige unika kyrkobokféringen gor det mojligt att utfora
detaljerade genealogiska studier pa Skelleftesjukan.

Databasen ska fungera som ett redskap for att studera den komplexa och varierade symptombilden
som finns inom den svenska ATTRV30M populationen i relation med anpar, ursprung och familjer.
Databasen ger oss aven mdjligheten att identifiera potentiella grundareffekter. Grundareffekt ar
forlusten av genetisk variation som uppkommer da en ny mindre population grundas av ett mindre
antal individer fran moderpopulationen (fig 2). Den genealogiska databasen ska dessutom ligga till
grund for det planerade projektet dar vi ska studera andra genetiska faktorer som paverkar sjukdomen.
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Figur 1. Autosomalt dominant nedarvning Figur 2. Grundareffekt

Via traditionell sl&ktforskning har vi i nuléget tjugo potentiella anpar med signifikant fler avkomlingar
som bar pa sjukdomsanlaget an kontroller. Hela 90 % av de totala antalet anlagsbarare som ar med i
studien kan sparas till dessa 20 anpar.

Anparens fodelseplatser &terfinns i Skellefted, Pited/Alvsbyn och Kalix
omradet (fig 3). Nar vi studerar alder vid insjuknande finns det en
skillnad mellan anparen, dar V30M avkomlingar till vissa anpar har
hogre och andra lagre medelalder vid insjuknade &n genomsnittet. Ett
av anparen visar tydliga tecken pa en grundareffekt. Historien om detta
anpar &r att tre av deras barn, troligen barande pa VV30M anlaget,
flyttade fran Burtrask till Lycksele och forde vidare anlaget till
kommande generationer. Medelaldern for insjuknade ar betydligt hogre
for V30M avkomlingar till detta anpar. )

Figur 3. Anparen§ fodelseplatser
ligger inom dessa omréaden.




